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Rechter Aortenbogen



Der rechte Aortenbogen kommt mit einer Haufigkeit von etwas mehr als
1in 1000 Fallen vor. Fiir die pranatale Beratung ist das Wissen tiber
zusatzliche kardiale und extrakardiale Auffalligkeiten wichtig. Der rechte
Aortenbogen kann assoziiert sein mit Chromosomenstérungen wie einer
Trisomie 21 oder einer Deletion 22q11.

Fallbericht

Eine 35-jahrige Zweitgravida wurde in der 26. Schwangerschaftswoche mit
Verdacht auf Polyhydramnion lberwiesen. Hier wurden folgende Befunde

erhoben:
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Bild 1: Polyhydramnion

Bild 2: Rechter Aortenbogen



Zur Beurteilung der Fruchtwassermenge ist die Messung des tiefsten
Fruchtwasserdepots sinnvoll (single deepest pocket, SDP). Ein
Polyhydramnion liegt unabhdangig vom Gestationsalter bei einem
SDP>8cm vor.

Die Erkennung eines rechten Aortenbogens gelingt zuverlassig im
sogenannten DreigefaBeblick.

Der Normalbefund zeigt Ductus arteriosus und linken Aortenbogen
links der Trachea.
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Bild 3: Das sogenannte ,V Sign”

Der rechte Aortenbogen verlauft rechts der Trachea und bildet zusammen
mit dem Ductus arteriosus das sogenannte ,,U Sign”
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Weitere kardiale und extrakardiale Auffalligkeiten wurden in unserem Fall
sonografisch nicht beschrieben. Der Fet war eurtroph. Im Rahmen einer
genetischen Beratung wurde das Risiko flir eine Deletion 22q11 erklart. Bei
der Amniozentese erfolgte die erforderliche FISH Analyse flir den Abschnitt
22q11. Hier bestatigte sich eine Deletion 22q11.

Fachlicher Hintergrund:

In der Arbeit von Perolo et al. (Ultrasound Obstet Gynecol 2016) lag die
Inzidenz einer Deletion 22q11 bei isoliertem rechten Aortenbogen ohne
kardiale und extrakardiale Auffalligkeiten bei 4,2%, bei zusatzlichen
extrakardialen Auffalligkeiten bei 8,5%.

Eine Deletion 22g11 kann nur mit der FISH- oder der Array-CGH-Analyse
zuverlassig diagnostiziert werden. Ein Screening mit zellfreier DNA im Blut
der Schwangeren (cf-DNA-Test) ist grundsatzlich mdéglich. Negative
Ergebnisse sind richtig negativ; allerdings sind nur 1 von 20 positiven Tests
richtig positiv (positiver pradiktiver Wert 5 %). Alle positiven Tests miissen
mit einer diagnostischen Punktion und FISH oder Array-CGH untersucht
werden.

Die Deletion 22q11 ist die haufigste Mikrodeletion mit einer Inzidenz von
1in 2000 Lebendgeborenen. Wie alle anderen Mikrodeletionssyndrome ist
auch die del 22q11 nicht altersabhdngig und in den meisten Fallen neu
entstanden (90 % de novo), seltener familiar vererbt (< 10 %). Durch die
Deletion (fehlende Information im Chromosom 22 an der Stelle q11)
kommt es zu Fehlentwicklungen der Systeme, die sich aus dem 3. und

4. Kiemenbogen ableiten.



Klinisch/ Sonografisch findet sich ein sehr variables Spektrum an maoglichen
Symptomen:

e faziale Auffilligkeiten (Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Mikrognathie,
tiefsitzende Ohren, Hypertelorismus, kurze Lidspalten, kurzes Philtrum);

] zumeist konotrunkale Herzfehler;

e  Thymushypoplasie oder -aplasie (T-Zell Inmundefekt, in 1% schwerst
verlaufend);

o Hypoplasie oder Aplasie der Parathyreoidea (neonatale Hypokalzdmie
mit erhohtem Krampfrisiko);

o Entwicklungsverzogerung (motorisch, muskulare Hypotonie >80%,
sprachlich >700%);

o Flitterungsschwierigkeiten im ersten Lebensjahr, nasale Sprache bei
velopharyngealer Insuffizienz;

o leichte (33%) bis mittelschwere (33%) mentale Retardierung.

Alle beschriebenen Symptome kdnnen, missen aber nicht auftreten. Auch
weitgehend asymptomatische Deletionstrager sind bekannt.

Unser Fall:

Der unauffadllige Befund der Kindseltern bestatigte die spontan entstandene
Deletion 22911 beim Feten. Im kinderkardiologischen Konsil wurde die
Besonderheit des rechten Aortenbogens und das (geringe) Risiko fiir eine
Kompression von Trachea (Stridor) und Osophagus (Dysphagie) erlutert.
RegelmaBige Verlaufskontrollen waren unauffallig. Das Madchen wurde in
der 38+0 Woche in einem Perinatalzentrum Level | spontan geboren. Das
Geburtsgewicht lag mit 28909 an der 30. Perzentile.



Postnatale Diagnosen:

* Aortenbogen rechts;

* Thymushypoplasie;

* asymptomatische Hypokalzamie;

 velopharyngeale Insuffizienz mit passagerer Desaturation

Zusammenfassung und Fazit

1. Der rechte Aortenbogen kann zuverlassig im DreigefaBeblick erkannt
werden.

2.  Beider Diagnose eines rechten Aortenbogens ist eine genetische
Beratung und FISH 22q11 empfohlen.

3.  Die Deletion 22911 mit Symptomatik und Entwicklungsprognose sollte
dem Untersucher bekannt sein.
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